










Нервно-мышечные БОЛ Е З Н И
Neuromuscular DISEASES Клинический разбор
Новый аллельный вариант наследственной аутосомно-рецессивной 
моторно-сенсорной нейропатии 2S типа, обусловленный 
мутациями в гене IGHMBP2
Е.Л. Дадали1, И.В. Шаркова1, С.С. Никитин2, Ф.А. Коновалов1
1ФБГНУ «Медико-генетический научный центр»; Россия, 115478, Москва, ул. Москворечье, 1; 
2Региональная общественная организация «Общество специалистов по нервно-мышечным болезням»,  
Медицинский центр «Практическая неврология»; Россия, 117258, Москва, ул. Кржижановского, 17/2
Контакты: Елена Леонидовна Дадали genclinic@yandex.ru
Наследственные моторно-сенсорные нейропатии (НМСН, болезнь Шарко–Мари–Тута) – группа генетически гетерогенных 
состояний, для которых описаны мутации в более чем 80 генах, включая ген IGHMBP2, ответственный за развитие НМСН 
типа 2S (OMIM: 616 155). До настоящего времени мутации в гене IGHMBP2 связывали исключительно с неонатальной дисталь-
ной спинальной амиотрофией с дыхательной недостаточностью (spinal muscular atrophy with respiratory distress, SMARD1, OMIM: 
604 320). Представлен клинический случай мальчика 7 лет с развитием в младенчестве сниженного мышечного тонуса и атрофии 
мышц дистальных отделов конечностей, деформацией кистей и стоп, арефлексией и чувствительными нарушениями по поли-
невритическому типу без признаков дыхательной недостаточности за все время наблюдения, а также с выраженным фиксиро-
ванным кифосколиозом. При электромиографии в раннем возрасте была выявлена дистальная аксональная нейропатия. При эк-
зомном секвенировании обнаружены 2 мутации в гене IGHMBP2 в компаунд-гетерозиготном состоянии: описанная ранее 
миссенс-мутация с.1616С>Т (р. Ser539Leu) в экзоне 11 и выявленная впервые делеция со сдвигом рамки считывания 
с.2601_2602delGA в экзоне 13. Молекулярно-генетическое исследование подтвердило диагноз врожденной аксональной полинейро-
патии с мутацией в гене IGHMBP2. Обсуждаются фенотип НМСН типа 2S, сложности его ранней диагностики и проведение 
дифференциального диагноза со SMARD1.
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Hereditary motor and sensory neuropathy (HMSN, Charcot–Marie–Tooth disease) is a group of genetically heterogeneous disorders 
with more than 80 genes linked to different phenotypes, including IGHMBP2 gene responsible for HMSN type 2S (OMIM 616155). Until 
recently, mutations in IGHMBP2 were exclusively associated with neonatal distal spinal muscular atrophy with respiratory distress 
(SMARD1, OMIM 604320). A case report presents a boy with infant onset decreased distal muscle tone and weakness, distal wasting and 
deformation in legs and hands, areflexia and decreased sensation without respiratory involvement; at age seven he had severe fixed ky-
pho-scoliosis. EMG revealed signs distal axonal neuropathy. The exsome sequencing confirmed the allelic variant of two compound het-
erozygous mutations in gene IGHMBP2: known missens mutation с.1616С>Т (р.Ser539Leu) in exone 11 and a novel deletion 
с.2601_2602delGA in exone 13. The diagnosis of infant HMSN type 2S was confirmed. The phenotype of HMSN type 2S and its diagnos-
tics differences between SMARD1 are discussed. 
Key words: infantile motor and sensory neuropathy 2S type, infant respiratory insufficiency, exsome sequencing, distal spinal muscular 
atrophy, spinal muscular atrophy with respiratory distress type 1, SMARD1, DSMA1, IGHMBP2
53












Наследственные моторно-сенсорные нейропатии 
(НМСН) – обширная группа генетически гетероген-
ных болезней периферических нервов, которые харак-
теризуются вялым, преимущественно дистальным 
парезом конечностей, сопровождающимся наруше-
ниями разных видов чувствительности по полиневри-
тическому типу, часто сочетающимися с координатор-
ными расстройствами в виде заднестолбовой атаксии, 
и невральным уровнем поражения по данным элек-
тромиографии (ЭМГ) [1, 2]. В зависимости от скоро-
сти распространения возбуждения (СРВ) по средин-
ному нерву выделяют 2 основных типа НМСН: 1-й 
тип – демиелинизирующий (СРВ < 38 м / с) и 2-й – 
аксональный (СРВ > 38 м / с) [1–6]. По мере накопле-
ния данных были описаны семьи, в которых отмечен 
разброс значений СРВ по срединному нерву от 25 
до 45 м / с, что дало основание выделять промежуточ-
ный вариант НМСН. Развитие НМСН может быть 
обусловлено мутациями более чем в 80 генах, локали-
зованных на аутосомах или Х-хромосоме [7] и приво-
дящих к дефекту белков, которые обеспечивают ши-
рокий спектр функций периферических нервов. Так, 
демиелинезирующие варианты НМСН возникают 
при нарушении экспрессии белков, формирующих 
миелиновую оболочку, тогда как при аксональных 
вариантах страдают белки теплового шока, мембран-
ного транспорта, энергетического обмена, а также 
белки, отвечающие за синтез РНК и факторы транс-
крипции [8, 9]. Общая распространенность НМСН 
колеблется от 1:3000 до 1:10 000 человек в различных 
популяциях [10, 11].
В настоящее время идентифицированы 15 генов, 
мутации в которых приводят к возникновению НМСН 
2-го типа с аутосомно-рецессивным типам наследо-
вания. При этом очевидно, что их существенно боль-
ше, так как мутации в известных сегодня генах обна-
ружены только в 25–30 % случаев [2, 4–6, 8, 12, 13]. 
Не исключено, что некоторые случаи аутосомно-ре-
цессивной НМСН 2-го типа обусловлены мутациями 
в уже известных генах и, следовательно, являются 
аллельными вариантами других нервно-мышечных 
заболеваний. Подобный генетический вариант был 
описан при анализе мутаций в гене IGHMBP2 [14], 
локализованном на хромосоме 11q13.2-q13.4, которые 
приводят не только к возникновению дистальной 
спинальной мышечной атрофии с параличом диа-
фрагмы (OMIM: 604320), как считалось ранее, 
но и к развитию НМСН 2S типа (OMIM: 616155). 
В 2014 г. впервые описаны клинико-генетические 
характеристики 15 больных с НМСН 2S типа из Анг-
лии, Америки, Сербии, Польши, Италии, Кореи, 
Пакистана и Вьетнама [15].
Представляем первое в России описание случая 
НМСН 2S типа, обусловленного мутациями в компа-
унд-гетерозиготном состоянии в гене IGHMBP2.
Клинический случай
Пробанд П., мальчик, 7 лет, с жалобами на выра-
женную мышечную слабость, нарушение походки, гипер-
мобильность суставов. Из анамнеза известно, что ре-
бенок от молодых и здоровых родителей, не связанных 
кровным родством. Беременность протекала на фоне 
токсикоза в I триместре, угрозы прерывания на 7-й 
и 27-й неделях. Роды на 41-й неделе беременности само-
стоятельные, стремительные. При рождении масса 
тела 3100 г, длина 50 см, закричал сразу, оценка новоро-
жденного по шкале Апгар 8 / 9 баллов, выписан домой 
через 5 дней. С рождения отмечали мышечную гипото-
нию, которой не придавали должного значения. Голову 
держит с 2 мес; в 4 мес при плановом осмотре педиатр 
обратил внимание на задержку темпов приобретения 
моторных навыков, низкий мышечный тонус, патологи-
ческую установку кистей и стоп. Участковый невролог 
поставил диагноз: гипоксически-ишемическое пораже-
ние центральной нервной системы, пирамидная недоста-
точность, гипертензионно-гидроцефальногый синдром, 
угроза развития детского церебрального паралича, вялый 
нижний парапарез. В 8 мес ребенок начал самостоятель-
но садиться; мышечная гипотония с преимущественной 
локализацией в дистальных отделах конечностей сохра-
нялась, сухожильные рефлексы с рук и колен сохранялись, 
ахилловы вызывались не постоянно. При ЭМГ-исследо-
вании в 2 различных лабораториях получены противоре-
чивые данные. В одном заключении предположено пер-
вично-мышечное поражение, в другом – полинейропатия 
аксонально-демиелинизирующего типа. Выявлено повы-
шение уровня креатинкиназы (КК) в сыворотке крови 
(312 Ед / л при норме до 174 Ед / л). Установлен диагноз 
врожденной мышечной дистрофии с преимущественным 
поражением дистальных отделов конечностей. В возра-
сте 9 мес обратили внимание на начинающуюся ва-
русную деформацию стоп, сгибательную установку II 
и III пальцев кистей, гипермобильность лучезапястных, 
межфаланговых и голеностопных суставов. В верти-
кальном положении ребенок опирался на наружный край 
стопы, при переступании отмечался степпаж. В 11 мес 
сухожильные рефлексы с рук и колен симметричные, 
средней живости, ахилловых нет; сила мышц в дисталь-
ных отделах конечностей снижена до 3 баллов. В 13 мес 
ребенок самостоятельно садился, ползал на четверень-
ках и передвигался вдоль опоры и с поддержкой за обе 
руки. Самостоятельно ходит с 2 лет 2 мес. В 2 года 
9 мес при проведении ультразвукового исследования по-
ясничного отдела позвоночника обнаружена spina bifida 
occulta на уровне L5 и киста копчика. В 4 года в биохи-
мическом анализе крови отмечено однократно умеренное 
повышение показателей аминотрансфераз: аланинами-
нотрансфераза 115 Ед / л (норма до 29 Ед / л), аспарта-
таминотрансфераза 87 Ед / л (норма до 36 Ед / л), мы-
шечная фракция КК 97,04 Ед / л (норма до 24 Ед / л) 
при показателе общей КК 155 Ед / л (норма до 149 Ед / л). 











Нервно-мышечные БОЛ Е З Н И
Neuromuscular DISEASES Клинический разбор
которые были расценены как аксонально-демиелинизи-
рующая полинейропатия (см. таблицу).
В возрасте 7 лет пациент был осмотрен в Медико-
генетическом научном центре (см. рисунок). Выявлены 
диффузная мышечная гипотония, больше в дистальных 
отделах конечностей, деформации кистей по типу «ког-
тистой лапы» и стоп по типу «полых». Обращают на се-
бя внимание выраженный фиксированный кифоз грудно-
го отдела, сколиоз грудного и поясничного отделов, 
гиперлордоз поясничного отдела, ригидность мышц шеи, 
рекурвация коленных суставов, атрофия мышц голеней 
и стоп, отсутствие тыльного сгибания стопы. Передви-
гается с трудом, чаще с поддержкой, походка степпаж-
ная. С корточек встает с использованием приемов Говер-
са, гипотрофия мышц бедер. Выявлены расстройства 
поверхностной чувствительности по полиневритическо-
му типу, отсутствие сухожильных рефлексов с рук и ног. 
Бульбарных и дыхательных нарушений нет, язык обычной 
формы.
ЭМГ-исследование (см. таблицу) проведено за период 
наблюдения неоднократно, но только 2 из них оказались 
информативными. По результатам обследования в воз-
расте 8 мес сделано заключение: генерализованная деми-
елинизирующая моторно-сенсорная полинейропатия 
Результаты электромиографического исследования пациента П.
Нерв Латентность М-ответа, мс Амплитуда М-ответа, мВ Скорость распространения  возбуждения, м / с
Возраст 8 мес
Моторные волокна
n. medianus 4,3 (2,13 ± 0,19) 0,16* (7,67 ± 4,45) 38,5 (43,57 ± 4,78) 
n. ulnaris 2,65 (2,12 ± 0,34) 1,32* (5,6 ± 2,0) 32,7 (49,9 ± 6,8) 
n. peroneus 3,5 (2,31 ± 0,62) 2,42* (6,41 ± 3,01) Не определяется
n. tibialis 3,9 (2,46 ± 0,34) 0,18*мВ (4,5 ± 2,0) Не определяется
Сенсорные волокна (интенсивность стимула 12–16 мА) 
nn. medianus, ulnaris, suralis Не определяется
Возраст 2 года 9 мес
n. medianus 4,9 (2,18 ± 0,43) 0,04* (9,55 ± 4,34) 38,7 (53,59 ± 5,29) 
n. ulnaris 2,25 (2,17 ± 0,14) 1,86* (7,9 ± 2,9) 39,0 (59,8 ± 8,1) 
nn. peroneus, tibialis Не определяется
Сенсорные волокна
nn. medianus, ulnaris, suralis Не определяется
Примечание. Значения, данные в скобках, соответствуют норме [по 16–18].
*Нет дисперсии М-ответа.
а б в г
Фотографии пациента П., 7 лет, с диагнозом НМСН 2S с мутацией в гене IGHMBP2: а – атрофия мышц кистей и предплечий, изменение фор-
мы запястья, вынужденное положение пальцев, деформация кистей по типу «когтистой лапы»; б – выраженный кифоз грудного отдела, гипер-
лордоз поясничного отдела, вынужденное положение головы из-за ригидности мышц шеи, атрофия мышц передней и задней групп голеней, 
уменьшение объема мышц бедра, рекурвация коленных суставов; пациент может стоять только с поддержкой; в – сколиоз грудного и пояснич-
ного отделов, перекос таза, вынужденное положение головы с напряжением мышц шеи; может стоять только с внешней опорой; г – атрофия 
мышц голеней, отсутствие тыльного сгибания в голеностопном суставе
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на основании увеличения дистальной латентности 
для моторных нервов рук и ног, снижения амплитуды 
М-ответов и моторной СРВ, а также отсутствия 
ответов для сенсорных волокон нервов рук и ног. По дан-
ным игольчатой ЭМГ в m. tibialis anterior не выявлено 
спонтанной активности (потенциалов фибрилляций 
(ПФ) и положительных острых волн (ПОВ)), число ак-
тивируемых потенциалов двигательных единиц (ПДЕ) 
уменьшено, регистрировались ПДЕ уменьшенной, нор-
мальной и увеличенной длительности (по выпадающим 6 
ПДЕ имели длительность больше нормы), амплитуда 
ПДЕ колебалась в пределах 200–500 мкВ; в m. vastus 
lateralis также не обнаружено спонтанной активности, 
рекрутирование ПДЕ методически затруднено, все за-
регистрированные потенциалы имели нормальную или не-
значительно уменьшенную длительность (не более 12 %).
При проведении нейрофизиологического исследования 
в возрасте 2 года 9 мес были выявлены ухудшение прово-
дящей функции нервов ног с отсутствием М-ответов, 
снижение СРВ по моторным волокнам нервов рук, про-
грессирующее снижение М-ответов без дисперсии, от-
сутствие потенциала действия чувствительных нервов 
рук и ног и развитие денервационных изменений в ди-
стальных мышцах ног. По данным игольчатой ЭМГ в m. 
tibialis anterior обнаружены ПФ и ПОВ, уреженный ин-
терференционный паттерн рекрутирования, отдельные 
ПДЕ до 0,6–1,2 мВ, полифазия 25 %; в m. vastus lateralis 
спонтанной активности нет, по-прежнему регистриро-
вались ПДЕ незначительно сниженной (на 5–11 %) 
и увеличенной (на 8–22 %) длительности, амплитуда 
большинства потенциалов колебалась от 200 до 930 мкВ.
Результаты и обсуждение
С учетом преимущественного поражения мышц 
дистальных отделов рук и ног с деформацией кистей 
и стоп, наличия выраженных полиневритических чув-
ствительных нарушений, а также данных ЭМГ (СРВ 
по срединному нерву 32–38 м / с) было принято реше-
ние начать диагностический поиск этиологического 
фактора с наиболее распространенных генетических 
вариантов демиелинизирующих полинейропатий – 
НМСН 1А и 1Х типов. Поиск мутаций в генах РМР22 
и Сх32 дал отрицательный результат. Поиск частых 
мутаций в генах FIG4, GDAP1, FGD4 и SH3TC2, ответ-
ственных за развитие распространенных вариантов 
НМСН с аутосомно-рецессивным типом наследова-
ния, также не увенчался успехом.
Отсутствие у пациента подтвержденного генетиче-
ского диагноза, имеющего фенотипическое сходство 
с одной из форм НМСН, требовало уточнения ранее 
полученных данных ЭМГ для проведения прицельно-
го поиска возможной мутации. Результаты нейрофи-
зиологического исследования были пересмотрены, 
и в связи с рядом особенностей была поставлена 
под сомнение однозначность вывода о демиелинизи-
рующем типе полинейропатии (см. таблицу). Оказа-
лось, что в 1-м исследовании были использованы 
нормативные параметры без учета возрастных осо-
бенностей (СРВ для нервов рук ≥ 50 м / с и ног ≥ 
40 м / с), обнаружено значительное снижение ампли-
туды М-ответов для исследованных мышц кисти и сто-
пы при отсутствии характерной для демиелинизации 
дисперсии ответов. Отсутствие спонтанной активно-
сти могло быть связано как с методическими сложно-
стями обследования ребенка в возрасте до 1 года, так 
и с ранней стадией болезни, при которой денервация 
обнаруживается в самых дистальных мышцах, в дан-
ном случае – в пораженных мышцах стопы, которые 
не были тестированы. Кроме того, при столь выражен-
ных изменениях функционального состояния перифе-
рических нервов терминальная латентность была 
увеличена значительно меньше, чем это отмечается 
обычно при демиелинизирующих формах НМСН. 
Таким образом, моторные и сенсорные нарушения 
в большей степени соответствовали аксональному 
типу нейропатии у данного пациента уже на самых 
ранних этапах развития болезни.
ЭМГ-исследование через 2 года (в возрасте 2 лет 
9 мес) подтвердило аксональный тип нарушения 
с прогрессирующим падением амплитуды М-отве-
тов. СРВ по сравнению с предыдущим исследовани-
ем остались практически на том же уровне (хотя 
относительно возрастных норм можно было обсу-
ждать наличие демиелинизации нервов), исчезли 
ответы с атрофированных мышц стоп. Предполага-
емому аксональному типу соответствовала спонтан-
ная активность мышечных волокон. Было высказано 
предположение о НМСН аксонального типа с пора-
жением моторных и сенсорных нервных волокон.
Особенности данных игольчатой ЭМГ и повыше-
ние уровня КК, в определенный момент направившие 
диагностический поиск в сторону первично-мышеч-
ной патологии с дистальным распределением мышеч-
ных симптомов, были рассмотрены без учета того, 
что изменения с наличием ПДЕ уменьшенной дли-
тельности и малой амплитуды при врожденных нев-
ральных и нейрональных изменениях часто отражают 
малоэффективную реиннервацию [19–21], а спонтан-
ная активность в виде ПФ и ПОВ у детей при подоб-
ных состояниях регистрируется в 35 % случаев и часто 
отличается меньшей выраженностью. Перечисленные 
особенности следует всегда учитывать и рассматривать 
в совокупности с данными анализа СРВ, что и было 
сделано в последующем с пересмотром диагноза 
в пользу аксональной моторно-сенсорной нейропатии. 
В случаях, когда возникают сложности в интерпрета-
ции данных ЭМГ, особенно если у младенца при на-
личии симптомов нейропатии и дыхательных наруше-
ний в первых исследованиях не выявляются изменения 
проведения по моторным и сенсорным волокнам ко-












Нервно-мышечные БОЛ Е З Н И
Neuromuscular DISEASES Клинический разбор
Для расширенного поиска мутаций в генах, ответ-
ственных за возникновение НМСН, проведено эк-
зомное секвенирование на платформе Illumina Next-
Seq 500 с применением метода таргетного обогащения 
ДНК TruSightOne V1.1. Обработку полученных данных 
и анализ мутаций проводили с использованием собст-
венной биоинформатической платформы, разработан-
ной в клинике.
В результате были выявлены 2 мутации в гене 
IGHMBP2 в компаунд-гетерозиготном состоянии: 
описанная раннее миссенс-мутация с.1616С>Т 
(р. Ser539Leu) в экзоне 11 и обнаруженная делеция 
со сдвигом рамки считывания с.2601_2602delGA в эк-
зоне 13 впервые. Поставлен диагноз врожденной 
аксональной полинейропатии, обусловленной мута-
циями в гене IGHMBP2.
Исследования последних лет показали, что коди-
руемый геном IGHMBP2 белок относится к семейству 
аденозинтрифосфатзависимых хеликаз [22, 23], игра-
ющих важную роль в процессе репликации ДНК 
и трансляции белковой молекулы. Белок состоит 
из 993 аминокислот, формирующих 3 домена [24]. 
Большинство мутаций, обнаруженных в гене 
IGHMBP2, нарушают аминокислотную последователь-
ность хеликазного белкового домена, однако не обна-
ружено четкой корреляции локализации и типа мута-
ции с фенотипом заболевания.
До недавнего времени мутации в гене IGHMBP2 
рассматривали исключительно как приводящие к раз-
витию спинальной амиотрофии с респираторным 
дистрессом – параличом диафрагмы (spinal muscular 
atrophy with respiratory distress, SMARD1). В последу-
ющем появились сообщения о мутациях в гене 
IGHMBP2 у пациентов, у которых с младенчества име-
ются слабость и атрофия мышц дистальных отделов 
рук и ног, арефлексия и нарушение чувствительности 
при отсутствии нарушения дыхания и функций диаф-
рагмы. Описаны 2 сибса от гетерозиготных родителей 
с новой гомозиготной мутацией в гене IGHMBP2 [25], 
5 больных из 3 семей с ранней аксональной моторно-
сенсорной полинейропатией, выраженной дистальной 
атрофией мышц рук и ног, у которых генетическое 
исследование выявило мутации в гене IGHMBP2 [26]. 
Авторы подчеркивают, что в отличие от фенотипа 
при SMARD1, у 4 пациентов не выявлены нарушения 
дыхательной функции ни в дебюте, ни в возрасте уста-
новления диагноза (14, 18, 22 и 37 лет соответственно); 
только у 1 пациента был отмечен дыхательный ди-
стресс. В 2013 г. представлено детальное описание 
ребенка с прогрессирующей аксональной нейропатией 
с мутациями в гене IGHMBP2 [27].
При рассмотрении 8 генетически доказанных слу-
чаев спинальной амиотрофии с параличом диафрагмы 
в гене IGHMBP2 было предложено переквалифициро-
вать диагноз врожденной полинейропатии с парали-
чом диафрагмы [28]. В качестве основного аргумента 
приведены данные гистологического исследования 
икроножного нерва, выявившие значительные изме-
нения миелинизированных волокон и стержней аксо-
нов у всех обследованных больных, а также отсутствие 
изменений клеток передних рогов спинного мозга 
и макроглии в 2 исследованных случаях. Следует от-
метить, что имеется сообщение об обратном пересмот-
ре диагноза у пациентки 12 лет 8 мес с дыхательной 
недостаточностью, требующей круглосуточной под-
держки, с врожденной нейропатии на спинальную 
амиотрофию в результате выявления мутации в гене 
IGHMBP2 [29]. При обсуждении причины изменения 
диагноза указывали на то, что дыхательные нарушения 
со слабостью диафрагмы были отмечены уже на 7-й 
день после рождения и в конечном итоге привели 
к наложению трахеостомы в возрасте 4 мес.
Сегодня в литературе описаны 22 пациента из 15 
се мей с НМСН 2S типа с мутациями в гене IGHMBP2 
[15, 25–27] без учета больных с пересмотренным диаг-
нозом [28].
Это позволило сформировать основные представле-
ния об особенностях клинических проявлений обсуж-
даемого генетического варианта НМСН с мутацией 
в гене IGHMBP2: в большинстве случаев заболевание 
манифестирует в 1-ю декаду жизни (в возрасте 1–10 лет) 
с гипотонии, задержки темпов моторного развития 
и появления степпажной походки. По мере прогресси-
рования заболевания у части больных формировались 
эквиноварусная деформация стоп и слабость мышц 
верхних конечностей. У ряда пациентов присутствова-
ли сколиоз и незначительная слабость проксимальных 
мышц конечностей. У всех больных отсутствовали су-
хожильные рефлексы и были нарушения чувствитель-
ности в дистальных отделах конечностей. Аномальную 
форму языка по типу «тромбоноподобного» имели 
3 пациента [15]. У 21 из 22 обследованных отмечали 
изолированную моторно-сенсорную нейропатию. 
Только у 1 больного обнаружена дыхательная недоста-
точность I степени, обусловленная умеренно выражен-
ным парезом диафрагмы. У большинства описанных 
в литературе пациентов прогрессирование заболевания 
было умеренным. Лишь 6 (27 %) из 22 больных утра-
тили способность к самостоятельной ходьбе во 2-м 
десятилетии жизни. При развитии в раннем возрасте 
дыхательной недостаточности степень ее выраженно-
сти была существенно меньше по сравнению с паци-
ентами с SMARD1. Большинство больных SMARD1 
погибают на первом году жизни именно из-за дыха-
тельной недостаточности вследствие врожденной 
атрофии диафрагмы.
Заключение
Таким образом, симптомы представленного слу-
чая, как и у большинства описанных в литературе 
больных с НМСН 2S типа, манифестировали на пер-
вом году жизни с мышечной гипотонии дистальных 
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отделов конечностей и задержки темпов моторного 
развития. По мере развития патологического процесса 
сформировались деформации кистей и стоп, гипермо-
бильность лучезапястных, межфаланговых и голено-
стопных суставов, стали очевидными чувствительные 
нарушения по полиневритическому типу. Клиниче-
ских признаков нарушения дыхания и слабости диаф-
рагмы к моменту осмотра и генетического обследова-
ния пациента не обнаружено.
Клинико-электронейромиографические данные 
больного, а также наличиие мутаций в компаунд-гетеро-
зиготном состоянии в гене IGHMBP2, выявленных в ре-
зультате проведения экзомного секвенирования, позво-
лили установить окончательный диагноз НМСН 2S типа.
